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Результаты проведенных исследований свидетельствуют, что ультразвуковые маркеры за-
нимают ведущее место в ранней диагностике врожденных пороков развития и хромосомных ано-
малий. При проведении анализа структуры ультразвуковых маркеров в 1,9 раза чаще отмечено
сочетание нескольких по сравнению с изолированными изменениями, хромосомные аномалии
выявлены в 13,3 % при изолированных ультразвуковых маркерах и в 9,4 % при сочетании не-
скольких. Наибольший удельный вес в структуре всех ультразвуковых маркеров принадлежит
врожденным порокам сердца (11,7 %), среди них отмечен высокий уровень хромосомных ано-
малий — 57,1 % при изолированных врожденных пороках и 20,7 % при сочетании их с другими
ультразвуковыми маркерами. Полученные результаты необходимо учитывать при разработке
алгоритма прогностических мероприятий у женщин с факторами риска.




PRENATAL DIAGNOSTICS COMPARATIVE ASPECTS OF CONGENITAL DEVELOPMENTAL
MALFORMATIONS AND CHROMOSOMAL ANOMALIES WITH THE HELP OF ULTRASONIC AND
BIOCHEMICAL SCREENING
The Odessa National Medical University, Odessa, Ukraine
Introduction. In recent decades there is a tendency of the inherited diseases and congenital ab-
normalities increase in world population. Due to WHO data the inherited diseases and congenital ab-
normalities are registered in 5–5.5% of the newborns, 1.5% of them are due to the unfavourable exo-
genic reasons during pregnancy, others are of mainly genetic nature.
The research objective — to study the comparative aspects of the ultrasonic and biochemical
screening in fetal congenital developmental and chromosomal abnormalities.
Materials and methods. 251 pregnant women and their fetuses were under observation (163 —
main group with different fetal congenital anomalies diagnosed during pregnancy or just after labours,
comparative group — 88 women with the risk of congenital anomalies but delivered healthy children
and 59 — control group — women without risk of congenital anomalies) to perform clinical obstetrical
examination, ultrasonic feto- and placentometry in 10–14th, 20–24th and 32–34th weeks of gestation,
serum levels of AFP, PAPP and HCG.
Results and conclusions. Ultrasonic markers take a leading place in early diagnostics of con-
genital developmental anomalies and chromosomal anomalies. During the ultrasonic markers struc-
ture analysis the combination of several in comparison with the isolated changes is 1.9 times more
often noted, chromosomal anomalies are revealed in 13.3% at the isolated ultrasonic markers and in
9.4% at a combination of several ones. The greatest relative density in structure of all ultrasonic markers
belongs to congenital heart diseases (11.7%), among them high level of chromosomal anomalies —
57.1% is noted at the isolated congenital defects and 20.7% at their combination to other ultrasonic




усьому світі відмічена тенден-
ція до неухильного зростання
поширеності спадкових хвороб
і вроджених аномалій серед
населення. За даними ВООЗ,
спадкові хвороби і вроджені
вади розвитку (ВВР) реєстру-
ються у 5–5,5 % новонародже-
них, у тому числі на ВВР при-
падає 2–3 %. При цьому 1,5 %
з них зумовлені дією неспри-
ятливих екзогенних чинників




ки зору, вирішальна роль у
комплексі заходів щодо профі-
лактики та запобігання спад-
ковій і вродженій патології на-
лежить пренатальній діагнос-
тиці, що дозволяє запобігти
народженню дітей з тяжкими,
некоригованими вадами роз-
витку, з соціально значущи-




що одним з найбільш раціо-
нальних і перспективних на-
прямів, які сприяють зниженню
імовірності розвитку захворю-
вання, є його прогнозування,
що дозволяє визначати най-
більш раціональну тактику ве-
дення пацієнта, враховувати і
використовувати всі можливі





ки ролі ультразвукового та біо-
хімічного скринінгу в прена-
тальній діагностиці ВВР і хро-
мосомних аномалій у плода
вивчені не повністю, що свід-
чить про актуальність обрано-
го наукового напряму.
Мета дослідження — ви-
вчити порівняльні аспекти ролі
ультразвукового та біохімічно-
го скринінгу в пренатальній діа-
гностиці вроджених вад роз-





ної мети була сформована до-
сліджувана група, до якої уві-
йшла 251 вагітна жінка. Для ви-
вчення чинників ризику фор-
мування ВВР, що трапляються
найчастіше, і хромосомних ано-
малій у плода та визначення
можливості їх прогнозування
вагітних було розділено на ос-
новну групу і групу порівняння.
Основну групу утворили жінки,
відібрані згідно з критерієм
включення: діагностовані вро-
джені аномалії у плода під час
вагітності або відразу після по-
логів (n=163). До групи порів-
няння увійшли пацієнтки, які
мали під час вагітності ризик
народження дитини з вродже-
ними аномаліями, але народи-
ли здорових дітей (n=88). Кон-
трольна група була сформо-
вана з жінок, які не мали ризи-
ку народження дітей з вродже-
ними аномаліями та звернули-
ся для обстеження за власним
бажанням (n=59). Розподіл па-
цієнток основної групи і групи
порівняння на підгрупи прово-
дили з урахуванням конкрет-
ного варіанта ВВР або вродже-
ної аномалії.
Критерії включення:
— вроджені аномалії в анам-
незі при попередніх вагітнос-
тях;
— хромосомні аномалії в
анамнезі при попередніх вагіт-
ностях;
— вроджені та хромосомні
аномалії, які були діагностова-
ні під час останньої вагітності.
Критерій виключення — від-
мова жінки від додаткового об-
стеження під час цієї вагітності.
Біоетичні аспекти полягали
у письмовій згоді жінки на про-
ведення основних і додатко-
вих методів дослідження. Уся
апаратура та набори реактивів
були сертифіковані згідно з
чинним законодавством, а за-
стосовані лікувально-профілак-
тичні заходи відповідали клі-
нічним протоколам МОЗ Ук-
раїни.
Ультразвукове дослідження
(УЗД) проводили трьома ета-
пами у 10–14, 20–24, 32–
34 тиж. вагітності. У першому




ли біометрію плідного яйця, ви-
мірювали куприко-тім ’яний
розмір ембріона. Анатомію ем-
бріона вивчали й оцінку екст-
раамніальних утворень прово-
дили відповідно до протоколу
МОЗ України щодо УЗД у пер-
шому триместрі вагітності. Ос-
новна мета досліджень на цьо-
му етапі полягала у виявленні
ультразвукових маркерів (УЗМ)
хромосомної патології та грубих
ВВР, що є показаннями для
інвазивної пренатальної діа-
гностики, а також у діагности-
ці акушерської патології.
У другому і третьому три-
местрах вагітності визначали
кількість плодів, їх положення
і передлежання, проводили роз-
ширену фетометрію, плаценто-
графію, вимірювання кількос-
ті навколоплідних вод, а також
детальне вивчення анатомії
плода відповідно до протоко-
лу МОЗ України щодо дослі-
дження у другому–третьому
триместрах вагітності. Ехогра-
фічне дослідження на цьому
етапі дозволяло уточнити ха-
рактер ВВР, виявити і диферен-
gygrome of neck (37.5%) in a combination with other ultrasonic markers. Specific deviations from
normal pregnancy markers at various kinds of congenital developmental anomalies had 16–71% of
patients, complex changes pregnancy markers are noted in 19.2% in the basic group of patients and
in 10.0% — in comparison group. The received results are necessary for consideration by algorithm
working out in forecasting measures at women with risk factors.
Key words: prenatal diagnostics, congenital developmental anomalies, chromosomal anomalies.
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ціювати УЗМ хромосомної па-
тології плода та визначити на-
явність підстав для проведен-
ня вагітним інвазивних проце-
дур з метою виключення або
підтвердження хромосомної
патології плода.
Серед широкого спектра си-
роваткових маркерів вагітнос-
ті ми віддали перевагу альфа-
фетопротеїну (АФП); асоційо-
ваному з вагітністю протеїну А
(РАРР) і хоріонічному гонадо-
тропіну людини (ХГЛ), рівні
яких визначали шляхом імуно-
ферментного аналізу за за-
гальноприйнятими методика-
ми.
В основній групі на біохіміч-
ні маркери вагітності було об-
стежено 39 (26,5 %) пацієнток,
у групі порівняння — 35 (42,2 %),
а в контрольній групі — 52
(91,6 %). У 88 випадках визна-





ті УЗ-скринінгу щодо виявлен-
ня ВВР і хромосомних анома-
лій на допологовому етапі бу-
ли проаналізовані результати
УЗД пацієнток під час вагіт-
ності.
Серед ВВР плода, виявле-
них в основній групі, переважа-
ють вроджені вади нервової
системи (23,1 %), на другому
місці — множинні ВВР (20,7 %),
на третьому — ВВР системи
кровообігу (20,4 %). У складі
множинних ВВР провідними є
вроджені вади системи кровообі-
гу, нервової та кістково-м’язової
систем.
У групі жінок, що народили
дітей з вродженими аномалія-
ми (n=163), у першому триме-
стрі вагітності УЗД не прово-
дилося у половині випадків
(50,3 %). У 33,4 % жінок під час
обстеження патології не вияв-
лено, у решті випадків (16,3 %)
виявлені ВВР або УЗМ хромо-
сомної патології у плода.
У 12,3 % пацієнток діагнос-
товано ізольовані ВВР або УЗМ
хромосомних аномалій, у 4,9 %
— зміни були поєднаними. У
структурі ВВР найчастіше ви-
являлися вади нервової систе-
ми (36,7 %), шлунково-кишко-
вого тракту (36,7 %) і сечоста-
тевої системи (13,3 %). Хромо-
сомна патологія виявлена при
цьому у 16,7 % випадків, най-
більшу кількість хромосомних
аномалій (75,3 %) відмічено у
плодів з кістозною гігромою
шиї та неімунною водянкою. У
структурі хромосомної патоло-
гії найбільшу питому вагу мали
синдром Едвардса (37,5 %),
синдром Шершевського — Тер-
нера (25,0 %), по 12,5 % при-
пало на синдром Дауна і каріо-
типи — 47 XY+mar, 47 XX+С.
У групі порівняння (n=88)
УЗM хромосомної патології
плода виявлені в 4,8 % випад-
ків, у 54,8 % вагітних патології
при УЗД не виявлено, у 40,4 %
обстеження не проводилося.
У групі контролю (n=59) УЗД
у першому триместрі вагітнос-
ті проведено у 92,4 % пацієн-
ток, патології при обстеженні
не виявлено.
У другому та третьому три-
местрах вагітності УЗД викона-
но в основній групі у 77,9 % жі-
нок. Кістозна гігрома шиї у по-
єднанні з іншими УЗМ виявле-
на у 4,9 % випадків, у 37,5 %
з них виявлені хромосомні
аномалії. У 1,2 % випадків діа-
гностовано синдром Шершев-
ського — Тернера та струк-
турні зміни хромосом, при цьо-
му кістозна гігрома поєднува-
лася у 1,2 % плодів з неімун-
ною водянкою (при моносомії X
і з багатоводдям).
Зміни форми черепа плода
(брахіцефалія та доліхоцефа-
лія) як поєднані ознаки вияв-
лено в 1,8 і 1,2 % випадків від-
повідно, брахіцефалія відміче-
на як один з УЗМ при синдро-
мі Едвардса, каріотип у решті
випадків був нормальним.
Мікроцефалія діагностована
як ізольована ознака в 0,6 %
випадків, у поєднанні з іншими
маркерами — в 1,8 %, змін ка-
ріотипу плода не виявлено.
Наступна група УЗМ хромо-
сомних аномалій — це вродже-
ні вади серця. Як ізольована
ознака ця вада трапилася у 4
(2,5 %) плодів, у 2 (50,0 %) із
них виявлені хромосомні ано-
малії, в одному випадку — це
синдром Дауна, в іншому —
синдром Едвардса. У поєднан-
ні з іншими маркерами вро-
джені вади серця зареєстрова-
ні у 15 (9,2 %) випадках, у 3
(20,0 %) з яких відмічені хро-
мосомні аномалії. Спектр цих
аномалій представлений та-
ким чином: синдром Дауна
(n=1) у поєднанні з гіпоплазією
легенів; синдром Патау (n=1) у
поєднанні з серединним роз-
щепленням обличчя, гіпопла-
зією черв’яка мозочка, ом-
фалоцеле; синдром Едвардса
(n=1) у поєднанні з мікроцефа-
лією, синдактилією і маловод-
дям. У 2 (13,3 %) із 15 випад-
ків були виявлені структурні
зміни хромосом, які поєднува-
лися зі збільшенням шийної
складки й атрезією дванадця-
типалої кишки. Гіперехогенні
фокуси у шлуночках серця
траплялися як поєднані УЗМ у
2 (13,3 %) випадках, акардія —
в 1 (6,7 %) випадку у вигляді
ізольованого маркера у плода
з двійнят, патології хромосом
при цьому не виявлено.
При проведенні аналізу
структури УЗМ в 1,9 разу часті-
ше відмічено поєднання кіль-
кох маркерів порівняно з ізо-
льованими змінами, хромосом-
ні аномалії виявлені у 13,3 %
випадків при ізольованих УЗМ
і в 9,4 % — при поєднанні кіль-
кох УЗМ. Найбільша питома
вага у структурі всіх УЗМ нале-
жить вродженим вадам серця
(11,7 %), серед них відмічено
високий рівень хромосомних
аномалій — 57,1 % при ізольо-
ваних вроджених вадах серця
і 20,7 % при поєднанні їх з ін-
шими УЗМ. Випадків гідроце-
фалій виявлено 8,5 %, проте
хромосомної патології при цьо-
му не зафіксовано. Такі марке-
ри, як кісти судинних сплетень,
діафрагмальна грижа, багато-
воддя, гіпоплазія носової кіст-
ки, ізольовано траплялися в
поодиноких випадках, проте у
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100 % при цьому виявлені хро-
мосомні аномалії. Атрезія два-
надцятипалої кишки, кишкова
непрохідність, кістозно-адено-
матозні ВВР легенів поєднува-
лися з хромосомними анома-
ліями у 50 % випадків. Високий
рівень хромосомної патології
відмічено при затримці росту
плода (66,7 %) і кістозній гігро-
мі шиї (37,7 %) у поєднанні з ін-
шими УЗМ.
Аналізуючи дані досліджен-
ня на сироваткові маркери ва-
гітних в основній групі та групі
порівняння, можна зробити
висновок, що зниження РАРР
виявлялося у двох групах при-
близно з однаковою частотою
(30,8 і 34,3 % відповідно; р>
>0,01), підвищення даного біо-
хімічного маркера вдвічі часті-
ше відмічалося у групі порів-
няння (10,3 і 20,0 %).
Зниження АФП спостеріга-
лося у 6,4 % випадків у основ-
ній групі, у групі порівняння —
у 12,5 % (р>0,01), підвищення
цього маркера відмічалося в
основній групі у 32,3 % вагіт-
них і у 18,8 % жінок у групі по-
рівняння (р>0,01). Зміни ХГЛ у
бік зниження було виявлено в
20,0 % жінок в основній групі та
в 12,9 % — у групі порівняння
(р>0,01), у бік підвищення —
у 46,7 і 51,6 % відповідно
(р>0,01), тобто зміни сироват-
кових маркерів виявлялися у
двох групах приблизно з одна-
ковою частотою.
З метою встановлення діа-
гностичної значущості показни-
ків сироваткових маркерів ва-
гітності були визначені їх чут-
ливість, специфічність, прогнос-
тична цінність позитивного ре-
зультату (ПЦП) і прогностична
цінність негативного результа-
ту (ПЦН) для вроджених ано-
малій у цілому, а також для ок-
ремих груп ВВР і хромосомних
аномалій.
У результаті проведеного
аналізу встановлено, що сиро-
ваткові маркери вагітності при
вроджених аномаліях мають
відносно невисоку чутливість і
високу специфічність: чутли-
вість коливалася від 0,07 до
0,38, при цьому найбільшою
чутливістю характеризувало-
ся зниження РАРР (0,38), а
найменшою — зниження АФП
(0,07). Аналізуючи отримані дані,
можна зробити висновок, що
сироваткові маркери вагітності
мають високу специфічність (від
0,44 до 0,91), найбільша спе-
цифічність установлена для
підвищення АФП (0,91), а та-
кож для зниження ХГЛ і АФП
(0,88 і 0,81 відповідно), най-
менша специфічність характер-
на для підвищення ХГЛ (0,44).
Прогностична цінність нега-
тивного результату визначена
як відносно стабільна величи-
на практично для всіх сирова-
ткових маркерів (від 0,5 до
0,59), найбільша — для зни-
ження РАРР і найменша —
для підвищення і зниження
АФП. Прогностична цінність
позитивного результату була
найвищою при збільшенні АФП
(0,76) і найменшою — при зни-
женні цього маркера (0,25).
У підгрупі вагітних із мно-
жинними ВВР результати біо-
хімічного скринінгу були таки-
ми: РАРР від 0,1 до 3,2 МОМ,
у середньому — 0,9 МОМ; АФП
— від 0,65 до 5,1 МОМ, се-
реднє значення — 2,1 МОМ;
ХГЛ — від 0,3 до 3,1 МОМ, у
середньому — 1,5 МОМ.
У половини пацієнток з мно-
жинними ВВР (50,0 %) відміче-
ні зміни РАРР менше 0,5 МОМ,
збільшення даного сироватко-
вого маркера понад 2 МОМ —
у 17,2 % випадків. У решті
33,4 % випадків значення РАРР
відповідало нормальному рів-
ню. У даній підгрупі пацієнток
збільшення АФП понад 2 МОМ
відмічалося у 50,0 % випадків,
у решти пацієнток АФП був нор-
мальним. Зміни ХГЛ менше
0,5 МОМ відмічено у 14,1 % об-
стежених пацієнток, у третини
вагітних (33,3 %) ХГЛ переви-
щував 2 МОМ, нормальний рі-
вень даного сироваткового мар-
кера вагітності відмічений у
50,0 % випадків.
Показники РАРР у підгрупі
пацієнток із хромосомною пато-
логією у плода змінювалися в
межах від 0,28 до 1,0 МОМ,
становлячи у середньому 0,4
МОМ; рівень АФП — від 0,4
до 1,1 МОМ, середнє значен-
ня — 1,1 МОМ; ХГЛ — від 0,22
до 3,1 МОМ, у середньому —
0,9 МОМ.
У цій підгрупі зареєстрова-
но такі відхилення сироватко-
вого маркера від нормативно-
го значення: рівень РАРР мен-
ше 0,5 МОМ відмічено у поло-
вини вагітних (50,0 %), збіль-
шення понад 2 МОМ не заре-
єстровано, у 50,0 % обстежених
показник РАРР відповідав нор-
мі. Рівень АФП менше 0,5 МОМ
виявлено у чверті пацієнток
(25,0 %), більше 2 МОМ — у
такої ж кількості (25,0 %), тоб-
то нормальні значення АФП ма-
ли 50,0 % обстежених вагіт-
них. Показники ХГЛ були таки-
ми: у 43,3 % зареєстровано
зниження рівня даного марке-
ра менше 0,5 МОМ, підвищен-
ня більше 2 МОМ відмічене
у 29,1 %, у решти пацієнток
(28,4 %) показники ХГЛ відпо-
відали нормі.
Під час аналізу сироватко-
вих маркерів при різних ВВР у
плода було встановлено, що
при вадах розвитку нервової
системи спостерігалася харак-
терна зміна АФП у бік збільшен-
ня (у середньому — 2,6 МОМ),
при цьому в підгрупі з відкри-
тими дефектами нервової труб-
ки середній рівень АФП сягав
2,8 МОМ. Збільшення АФП
понад 2 МОМ відмічалося у
50,0 % випадків, при цьому в
половини з них рівень АФП пе-
ревищував 4,7 МОМ. Більш
ніж у половини пацієнток з ВВР
нервової системи (58,2 %) від-
мічені відхилення РАРР від нор-
ми. Зміни ХГЛ зареєстровано
у 23,3 % обстежених пацієнток.
У підгрупі вагітних із ВВР
системи травлення у результа-
ті біохімічного скринінгу відмі-
чені зміни АФП (середнє зна-
чення — 2,4 МОМ), ХГЛ (у се-
редньому — 2,1 МОМ), особ-
ливо при відкритих дефектах
передньої черевної стінки (гас-
трошизис, омфалоцеле), при-
чому АФП більше 2 МОМ від-
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мічено у 50,0 % пацієнток.
Рівень РАРР був змінений у
50,0 % вагітних, ХГЛ відрізняв-
ся від норми у 45,5 % випадків.
При ВВР сечостатевої сис-
теми найбільш характерними
були зміни ХГЛ (54,4 %) і РАРР
(40,2 %). Збільшення і змен-
шення АФП від нормативних
значень відмічалося в 16 % ви-
падків.
У підгрупі вагітних із ВВР
кістково-м’язової системи ви-
явлено високий рівень АФП —
у середньому 3,1 МОМ. Зміне-
ний РАРР у даній групі зареєс-
тровано у 71,1 % випадків, у
30,4 % жінок виявлено зміни
АФП і ХГЛ.
Найбільші зміни сироватко-
вих маркерів вагітності у групі
вагітних із множинними ВВР
відмічені щодо АФП (середнє
значення — 2,1 МОМ), збіль-
шення АФП понад 2 МОМ за-
реєстровано у 50,0 % випадків.
У 67,7 % пацієнток відмічені
відхилення РАРР. Зміни ХГЛ
мали 47,3 % обстежених паці-
єнток.
Характерними у групі паці-
єнток із хромосомною патоло-
гією у плода зареєстровані змі-
ни РАРР  (у середньому —
0,4 МОМ), рівень РАРР менше
0,5 МОМ відмічався у полови-
ни вагітних (50,0 %), у полови-
ни обстежених був змінений і
рівень АФП. Показник ХГЛ змі-
нювався у 71,3 % випадків,
причому частіше (43,3 %) тра-
плялося зниження рівня дано-
го сироваткового маркера ва-
гітності менше 0,5 МОМ.
Внаслідок аналізу діагнос-
тичної цінності показників, що
вивчалися, можна зробити ви-
сновок, що найбільшою чутли-
вістю серед сироваткових мар-
керів характеризується підви-
щення АФП при ВВР нервової
системи (0,83), зниження РАРР
при множинних ВВР (0,75),
зменшення РАРР при ВВР кіст-
ково-м’язової системи (0,67),
зниження і підвищення ХГЛ при
хромосомних аномаліях (0,67).
Під час аналізу змін сироват-
кових маркерів вагітності вста-
новлена їх висока специфіч-
ність практично для всіх видів
вроджених аномалій (від 0,53
для зниження РАРР при біль-
шості вроджених аномалій до
0,95 для підвищення ХГЛ при
ВВР системи травлення). Крім
того, встановлена низька ПЦН
результатів цих маркерів, най-
більша ПЦП результату відмі-
чена для підвищення АФП при
ВВР нервової системи (0,55).
Висновок
Результати проведених до-
сліджень свідчать, що ультра-
звукові маркери посідають
провідне місце у ранній діагно-
стиці вроджених вад розвитку
і хромосомних аномалій. При
вивченні структури ультразву-
кових маркерів в 1,9 разу час-
тіше відмічено поєднання кіль-
кох вад порівняно з ізольова-
ними змінами, хромосомні ано-
малії виявлені у 13,3 % при ізо-
льованих ультразвукових мар-
керах і в 9,4 % — при поєднан-
ні кількох. Найбільша питома
вага у структурі всіх ультразву-
кових маркерів належить вро-
дженим вадам серця (11,7 %),
серед них відмічено високий
рівень хромосомних аномалій
— 57,1 % при ізольованих вро-
джених вадах і 20,7 % при по-




розвитку плода (66,7 %) і кіс-
тозній гігромі шиї (37, %) у по-
єднанні з іншими ультразвуко-
вими маркерами. Специфічні
відхилення від норми сироват-
кових маркерів вагітності при
різних видах вроджених вад
розвитку мали 16–71 % паці-
єнток, поєднані зміни сироват-
кових маркерів вагітності відмі-
чені у 19,2 % випадків в основ-
ній групі пацієнток і в 10,0 % —
у групі порівняння. Отримані
результати необхідно врахову-
вати при розробці алгоритму
прогностичних заходів у жінок
з чинниками ризику.
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